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Résumé :

Les anomalies de la différenciation sexuelle ou Disorders
of Sex Development (DSD) anciennement connues sous
le nom d’ambiguité sexuelle sont des conditions rares
dans notre pratique. Nous rapportons un cas de 46 XY
DSD, pseudo-hermaphrodisme male, élevé comme fille,
marié et venu consulter pour infertilité primaire. A la lumié-
re de ce cas pris en charge dans ses aspects chirurgicaux
et psychologiques et a travers une revue de la littérature,
nous posons le probléme de l'information de la patiente et
de sa famille sur son sexe génomique dans un contexte de
famille traditionnelle africaine.

Mots clés : Anomalies — Différenciation Sexuelle - vagi-
noplastie

Summary:

The Disorders of Sex Development (DSD) are rare condi-
tions in our practice. We report a case of 46 XY DSD, edu-
cated as a daughter, married and come to consult for pri-
mary infertility. In the light of the surgical and psychological
management and through a review of literature, we pose
the problem of informing the patient and her family about
her genomic sex in context of traditional african family.

Keywords: Disorder of Sex Development — VAGINO-
PLASTY

INTRODUCTION

Les ambiguités sexuelles ou anomalies de la diffé-
renciation sexuelle ou Disorders of Sex development
sexuel (DSD) sont définies comme des conditions
congénitales dans lesquelles le développement du
sexe chromosomique, gonadique ou anatomique est
atypique [1,2]. Leur fréquence est estimée entre 0,1
a 0,2 % [3] a 1/10 000 naissances [1]. Cinq types de
DSD ont été identifiés d’aprés le consensus sur la
gestion des troubles intersexuels [1], parmi lesquels
le 46 XY DSD anciennement appelé pseudohermaph-
rodisme male. Les circonstances de découverte des
46 XY sont variées selon qu’il s’agisse de la période
néonatale, pubertaire ou adulte.

Notre but est de rapporter un cas de 46 XY DSD dé-
couvert a I'dge adulte consultant pour infertilité pri-
maire et pris en charge dans notre structure.

OBSERVATION

K.S., 24 ans de sexe d’élevage féminin, est venue
consulter pour infertilité primaire, accompagnée du
pére de son mari qui est également le grand frére de
sa meére. Elle est mariée depuis 6 ans, a vécu avec
son mari pendant 4 ans avec des rapports sexuels
réguliers 2 a 3 fois par semaine, avant que celui-ci ne
prenne une deuxiéme femme en raison de l'infertilité
du couple. Elle est fille unique d’'une mére décédée
le lendemain de son accouchement, des suites d’'une
hémorragie. Le nouveau né a été confié a une des
femmes du grand frére de la défunte qui avait éga-
lement un petit gargon de deux mois, décédé par la
suite d’'une rougeole a I'dge de 8 mois. Le nourrisson
a subi I'excision rituelle a I'age de 6 mois. Le reste des
antécédents médicaux est constitué par les fiévres
palustres, les infections respiratoires et la bilharziose
urinaire, tous traités avec succeés. Trés appréciée par
sa famille d’adoption en raison de sa capacité éle-
vée face aux travaux domestiques, champétres et de
cueillettes, elle a été mariée a un des fils de son pére
adoptif, de 4 ans son ainé, deuxiéme enfant d’'une
autre femme de son pére adoptif. Elle n’a jamais vu
ses régles ni n’a présenté d’hématurie cyclique.

A 'examen physique, elle mesurait 1,69m pour 62
kg. La tension artérielle était a 110/66 mm d’Hg, le
pouls a 72/mn et la température a 36°3C. Les che-
veux étaient tressés, les oreilles percées portant des
boucles d’oreille, les lévres et les gencives tatouées
en noire a la maniére des femmes de la localité, les
dents bien blanches avec absence de carie, la voix
était intermédiaire. Il n’y avait ni pilosité faciale ni de
signe d’'un rasage courant. Dévétue, elle présentait
une musculature androgyne avec des épaules car-
rées, les muscles biceps bien apparents, un bassin
étroit, une poitrine plate sans ébauche de développe-
ment des glandes mammaires. L'aspect du tronc est
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illustré par la figure 1.
vl

Figure 1 : Vue d’ensemble

Al'examen des organes génitaux externes, la pilosité
était triangulaire. On notait 'absence de I'organe pé-
no-clitoridien, réduit a une petite surélévation circu-
laire en dessous de la cicatrice d’excision. Les bour-
relets génitaux étaient vulviformes avec présence de
grandes lévres, de petites lévres, absence du sinus
urogénital. Il existait un seul orifice au niveau du pé-
rinée antérieur correspondant a l'ostium urétral ex-
terne. Les deux gonades palpées au niveau inguinal,
mobilisables, descendaient au niveau vulvaire et s’y
maintenaient un cours instant avant de remonter. Le
toucher rectal n’a pas décelé la présence d’utérus ou
de prostate. L'aspect des organes génitaux externes
est illustré par les figures 2 et 3.

Figure 3 : Aspects des organes génitaux externes
aprés abaissement des gonades

L’échographie abdomino-pelvienne réalisée n’a pas
objectivé la présence d’utérus ou de vagin. Elle a
montré la présence d’une prostate dont le volume a
été estimé a 15 ml, la présence de deux vésicules sé-

minales. Elle a également mis en évidence la présen-
ce de deux gonades en position inguinal évoquant
de part leur morphologie et leur échostructure, des
testicules de volume normal. L'urétrocystocopie réa-
lisée a objectivé un urétre d’environ 12 cm, avec un
colliculis séminal présentant a I'agrandissement de
'image, l'utricule prostatique et les orifices des deux
canaux éjaculateurs. Il n’a pas été observé sur tout le
trajet de l'urétre, 'abouchement d’'un vagin. La vessie
était normale. Les dosages sanguins de la FSH, de
la LH, de la testostérone et des cestrogénes étaient
normaux dans les proportions d’'un homme adulte en
dehors d’une légére élévation de la FSH.
Le Diagnostic de sous virilisation d’un individu de
sexe masculin ayant subi une phallectomie rituelle a
'age de 6 mois a été retenu.
La prise en charge thérapeutique a comporté 2
volets :
- un volet psychologique qui a constitué a informer la
patiente sur son impossibilité a concevoir en raison
de I'absence des organes génitaux internes féminins;
sur 'anomalie des organes génitaux externes, I'ab-
sence du vagin qui est 'organe de copulation fémi-
nin. La patiente par contre, n’a pas été informée sur
son appartenance au sexe masculin, sur conseil du
psychologue. La raison évoquée étant qu’elle avait
été élevée comme une fille, avait été acceptée com-
me telle par elle-méme et par sa famille.

- un volet chirurgical qui a consisté aprés une anes-

thésie générale avec intubation orotrachéale, en :

* Une laparotomie médiane sous ombilicale avec
cceliotomie ;

* Le prélévement d’environ 15 cm de colon sigmoi-
de pourvu de son méso ;

* Le rétablissement de la continuité digestive ;

* La fermeture du bout proximal de I'anse sigmoi-
dienne isolée avec double invagination pour don-
ner I'aspect de col utérin ;

* La fixation du bout fermé et invaginé au promon-
toire ;

* Llincision longitudinale d’environ 3 cm au niveau
du sinus uro-génital et aménagement d’un tunnel
a travers les muscles élévateurs de I'anus ;

* L'extériorisation a travers le tunnel aménagé du
bout distal de I'anse sigmoide ; Figure 4

* La suture des berges du bout distal de I'anse
sigmoidienne isolée aux berges internes de l'in-
cision longitudinale effectuée au niveau du sinus
uro-génital ; Figure 5

* Une orchidectomie bilatérale ; Figure 6

* La fermeture du péritoine et de la paroi abdo-
minale, plan par plan sur un drain placé dans le
Douglas et extériorisé par une contre-incision.
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Figure 4 : Extériorisation du greffon sigmoidien a tra-
vers l'incision du sinus urogénital.

Figure 6 : Testicules gauche et droit aprés orchidec-
tomie

Les suites opératoires ont été simples. Le transit
intestinal a repris au lendemain de l'intervention et
l'alimentation a été autorisée au quatrieme jour post
opératoire. Le premier pansement, I'ablation du drain
du Douglas ainsi que la premiére toilette vaginale
ont été effectués au troisieme jour post-opératoire.
L'ablation totale de fils a été effectuée au huitiéme
jour post-opératoire et la patiente a été libérée deux
jours plus tard.

L’examen histologique des piéces d’orchidectomie a
conclu a une atrophie testiculaire bilatérale.

Revue a un et deux mois aprés I'opération, une bon-
ne cicatrisation du néo-vagin a été observée avec un
toucher vaginal bidigital non douloureux et une pro-
duction minime de mucus. Le rapport sexuel a été
autorisé a deux mois post-opératoire. Au troisieme
mois post-opératoire la patiente nous rapporta des
rapports sexuels réguliers, une bonne entente dans
son foyer. En plus, il lui avait été donné en adoption
un garcon de 6 mois, deuxiéme enfant de la seconde
épouse de son mari, en début de grossesse.

DISCUSSION

Les anomalies de la différenciation sexuelle sont gé-
néralement découvertes a la naissance, dans la peti-
te enfance, ou a la puberté [4, 5, 6]. Les découvertes
tardives comme notre cas (24 ans) sont également
rencontrées. DIAKITE et col.[7] a Bamako ont trouvé
un age moyen de 19,5 ans avec un extréme de 31
ans. ARSLAN et col.[8] en Turquie ont rapporté un
cas de 70 ans chez une femme a la suite d’'une her-
nie inguinale étranglée dont le contenu était un testi-
cule. Les motifs de consultation sont le plus souvent
les anomalies des organes génitaux externes, [6,9],
la cryptorchidie, la hernie inguinale ou I'hypospadias
[5], les anomalies de la puberté comme la virilisation
d’'une fille, 'absence de la poussée mammaire ou
'aménorrhée primaire [5, 10, 11].

Le motif de consultation pour infertilité se voit surtout
pour les 46 XY DSD élevé comme gargon. FINLAY-
SON et col. [12] lors de I'étude histologique des go-
nades de 44 patients avec DSD ont trouvé des cel-
lules germinales dans 68% des cas, mais GUERCIO
et Col.[13] ont trouvé que beaucoup d’homme avec
anomalie de la différenciation sexuelle présentaient
des oligospermies séveres et des azoospermies. En
dépit de 'absence de développement mammaire et
de 'aménorrhée primaire, le motif de consultation de
notre patiente a été I'infertilité primaire car étant ma-
riée a un homme. L’aspect des organes génitaux ex-
ternes avec I'absence d’organe pénoclitoridien, I'an-
técédent d’excision de type 2 nous avaient conduit
dans un premier temps vers une séquelle d’excision
avec fusion des lévres vulvaires. La présence de go-
nades au niveau inguinale pouvant étre abaissées,
'absence d’organes génitaux internes féminins, la
présence de la prostate a I'échographie ; la présence
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de colluculus séminal a l'urétrocystoscopie et le bilan
hormonal, nous ont amené a un diagnostic de sous
virilisation d’'un individu de sexe masculin. Le caryo-
type et les dosages hormonaux spécifiques n’étant
pas réalisables dans notre contexte ; ni la confirma-
tion génotypique, ni I'étiologie de 'anomalie hormo-
nale n’ont pu étre obtenues. L’examen histologique
des gonades a tout de méme conclu a la présence
de testicule. Dans la série de GANIE et col. au Kwa-
Zulu-Natal an Afriqgue du Sud, 96% (n=192) des 46
XY DSD sont dus aux anomalies de la synthése des
androgénes et de leur action [14]. Le sexe féminin
d’élevage des 46 XY DSD n’est pas rare, MARZUKI
et col. [15] ont rapporté 22 cas de 46 XY DSD élevés
comme fille sur 70, AGUSTINI UTARI et col. [9], 12
cas de 46 XY DSD élevés comme fille et Dl et col. [6]
7 cas 46 XY DSD sur 128. Cette discordance entre
le caryotype et le sexe d’élevage se retrouve aussi
dans le caryotype féminin. GANIE et col [16] dans
son étude sur les ovotestis DSD a trouvé que deux
tiers des patients avaient un sexe d’élevage masculin
alors que 88% avaient un caryotype 46 XX féminin.
Aprés information de la patiente sur 'anomalie des
organes génitaux externes, de son impossibilité a
contracter une grossesse en raison de I'absence
des organes génitaux internes féminins ; une vagino-
plastie sigmoide fut décidée et réalisée. Le segment
recto-sigmoide est le meilleur substitut du tissu va-
ginal [15]. HENSLEY et col.[16] en 23 ans d’expé-
rience de la vaginoplastie intestinale sur 36 patients
ayant répondu au questionnaire rapporta 15 femmes
mariées et une satisfaction sexuelle dans 78% des
cas. BOUMAN et col. [17] dans sa revue de la littéra-
ture incluant 21 études et 894 patientes rapporta un
taux élevé de satisfaction sexuelle. L'orchidectomie
bilatérale est nécessaire a cause du risque d’évolu-
tion d’un carcinome in situ infantile présent dans les
cryptorchidies, en tumeur germinale invasive [18].
CHEMES et col. [19] sur I'histologie testiculaire de
21 cas de 46 XY DSD ont rapporté une anomalie des
cellules germinales dans 85% des cas, la présence
de carcinome in situ et de tumeur germinale dans 11
cas.

Le bon climat familial, la bonne appréciation de la pa-
tiente en raison de ses capacités élevées face aux
travaux par rapport aux autres femmes dans une so-
ciété paysanne et le statut marié de la patiente ont
été les arguments qui ont prévalu quant a non com-
munication du sexe chromosomique a la patiente et
a sa famille.

CONCLUSION

Les anomalies de la différenciation sexuelle sont
peu rencontrées dans notre pratique. Le diagnostic
tardif a été da a I'excision de type Il ayant emporté le
pénis. Notre conduite thérapeutique a consisté en la
préservation du sexe d’élevage.
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